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Introducere: Tulburarile mitocondriale primare (TMP) reprezinta un grup mare de boli
genetice rare, cu o variabilitate fenotipica inalta, variind de la afectare izolata a unui
organ la adulti pand la implicare multisistemicd la copii

Fig. 2. Examen imagistic prin RMN cerebrala si Angio-CT: focar ischemic cu localizare fronto-
parieto-temporal sugestiv pentru un accident vascular cerebral ischemic (AVCI) si encefalomalacie
postischemica cortico-subcorticala, malformatii arterio-venoase cerebral pe stinga.

Scopul studiului: Tntelegerea neuropatogenezei si recunoasterea simptomelor timpurii

pentru facilitarea diagnosticarii pacientilor cu TMP, prin prisma unui caz clinic. in evolutie, pe baza rezultatelor obtinute

prin examen genetic-molecular -
secventiere de generatie urmdtoare
(NGS) cu paneluri tintd s-au constatat
anomalii in gena MT-TL1, variante
patogene m.3243A>G, m.3271T>C si gena

Material si metode: A fost evaluatd o fetita de 4 ani prin intermediul cercetarii clinice si
genetice la Institutul Mamei si Copilului.
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Fig. 1. Genomul mitocondrial
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